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22059 B -BrOvMut Periytyvi rinta- ja munasarjasyopéalttius, NGS-menetelmalla

22060 Ts-BrOvMut Periytyva rinta- ja munasarjasyopaalttius, NGS-menetelmalla

20532 B -BRCA-D Perimé rinta- j'a munasarja_?y'ép'zialttiu's, BRCA1- ja BRCA2-
geenien suomalaisten mutaatioiden tutkimus
Perivtvvi rinta- ; - svépialttius. BRCAL- ia BRCAo-
20533 Ts-BRCA-D er1yfcyva rinta J.a munasarJa§y9paa tt1u§, CA1- ja BRCA2
geenien suomalaisten mutaatioiden tutkimus
Periytyvan rinta- ja munasarjasyopéasyopaalttiuden diagnostiikassa tapahtuu muutoksia
15.6.2023 alkaen

1) B -BrOvMut ja Ts-BrOvMut -geenipaneelitutkimuksien sisalt6d muokataan vastaamaan ny-
kyisti tietoa ja paneelitutkimuksesta poistuu 2 geenia (FANCM- ja MCPH1-geenit) 15.6.2023
alkaen. Nididen geenien muutokset lausutaan jatkossa ainoastaan erikseen pyydettdessi. Tut-
kimuksessa lausutaan jatkossa 16 merkityksellist4, rinta- ja munasarjasyopaalttiuteen liitettya
geenii (BARD1, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CDH1, CHEK2, MLH1, MSH2, MHS6, PALB2, PMS2,
PTEN, RAD51C, RAD51D, STK11 ja TP53) sekd 4 Suomessa aikaisemmin todettua ATM-geenin
muutosta. B -BrOvMut-tutkimus sisdltda myos BRCA1- ja BRCA2-geenien MLPA-tutkimuk-
sen. MLH1-geenin analyysi sisiltda jatkossakin eksonin 16 deleetion (ns. valtamutaatio I)
NGS-sekvenssianalyysilla.

Paneelista lausutaan patogeeniset ja todennékdisesti patogeeniset seké kliiniseltd merkityksel-
tdan tuntemattomiksi jadvat muutokset. Tunnetut ituradassa esiintyvit polymorfiat seké to-
denn#koisesti harmittomiksi arvioidut ja aminohappoa muuttamattomat ns. hiljaiset tai intro-
niset muutokset jitetdan lausumatta. Ns. alhaisen riskin muutoksia, joilla ei ole kliinista/pre-
diktiivistd merkitystd kuten esim. BRCA2 ¢.9976A>T p.(Lys3326Ter) tai CHEK2 c.470T>C
p-(Ile157Thr), ei lausuta.

B -BrOvMut ja Ts-BrOvMut-paneeleista voi myos edelleen pyytéa tutkittavaksi ainoastaan ti-
laajan haluamat geenit.

2) B -BRCA-D ja Ts-BRCA-D-tutkimusten Suomessa todettujen mutaatioiden tutkimus lopete-
taan 15.6.2023. Mikili jatkossa toivotaan tutkimusta télla kysymyksenasettelulla, se voidaan
tilata joko B -BRCAMut- tai Ts-BRCAMut-tutkimuksena kertoen esitiedoissa toivottu tutki-
muksen sisalto.

Sairaalageneetikko Christa Schmidt, christa.schmidt@hus.fi, 040 626 5278, ja sairaalagenee-
tikko Maarit Lappalainen, maarit.]lappalainen@hus.fi, 050 427 9544

Genetiikan laboratorio, puh. 09 471 74339 toimisto tai puh. 09 471 75905 laikari tai Genetii-
kanlaboratorio(at)hus.fi
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